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背　　　　　景
　再生不良性貧血 (aplastic anemia, AA) は，骨髄の造血






　近年，single nucleotide polymorphism (SNP) アレイ解
析の結果，コピー数変化を伴わない6番染色体短腕のヘ
テロ接合性の喪失 (loss of heterozygosity, 6pLOH) によっ
て，片親から遺伝したHLAクラス Iアレルすべてを欠失
した血球がAA症例の約13%から検出されることが明らか
になった (図1A)．これは細胞傷害性Tリンパ球 (cytotoxic 





















 論文 「Identification of an HLA class I allele closely involved 
    in the auto-antigen presentation in acquired aplastic anemia
  　　  Blood 129巻21号2908-2916頁　2017年5月掲載
































































プロタイプにあるHLA-A24とHLA-B4002を保持する正常血球 (B4002＋A24＋) ，HLA-A24とHLA-B4002をともに欠失する6pLOH血球 
(B4002－A24－)，HLA-B4002を欠失しHLA-A24を保持するHLA-B4002単独欠失血球 (B4002－A24＋) が共存している．(B) HLA-B＊40:02
陽性AA症例28例から検出されたHLA-B4002欠失血球の組み合わせとその比率．
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た (図3上 )．多くの症例からは複数の変異が検出され (1 
– 9種類 , 中央値 4種類 ) ，HLA-B4002欠失血球はオリゴ
クローナルなHLA-B＊40:02変異HSPCに支持されている
と考えられた．その結果，それぞれの変異アレル頻度は
低く，中央値は4% (範囲，1 – 47%) であった．解析した
HLA-B4002単独欠失顆粒球の比率が，0.5 – 60% (中央値 , 
17%) であったことを考慮すると，全顆粒球における変




















抗胸腺グロブリン (anti-thymocyte globulin, ATG)・シク
ロスポリン (cyclosporine, CsA) 併用免疫抑制療法が実施
された．そのうちHLA-B4002欠失血球を保有する11例
の全例で寛解が得られた (完全寛解 5例，部分寛解 6例 )．
HLA-B4002欠失血球を認めなかった4例のうち3例で寛
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